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神経細胞に特異的に生じるTAF1遺伝子の減少が、伴性遺伝性のジストニアーパーキンソンニズム
の発症に関連している
【要旨】
伴性遺伝性のジストニアーパーキンソンニズム（XDP）は、フィリピンに多い遺伝性のジストニア症である。徳島大学、滋賀医科大学の共同研
究チームは、フィリピンの研究グループと共同で、原因遺伝子の探索と発症メカニズムの解析を行った。その結果、原因遺伝子として、
Xq13.1に位置する転写因子TAF1のイントロンにレトロトランスポゾンが挿入されていることを見出した。レトロトンランスポゾンが挿入されて
いることで、TAF1遺伝子に過度のメチル化が生じている。TAF1遺伝子は、ヒト脳の神経細胞に強く発現しており、患者さんでは、線条体の神
経細胞で、TAF1遺伝子の発現が、有意に減少していることが明らかになった。これらの結果から、伴性遺伝性のジストニアーパーキンソンニ
ズムでは、転写因子TAF1遺伝子のイントロンにレトロトランスポゾンが挿入されたことで、神経細胞におけるTAF1遺伝子の発現が減少し、
病気を引き起こすと考えられた。
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